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Diagnosticul citogenetic prenatal, prezintă o me-
todă genetică şi de consiliere medicală electivă, me-
nită să asigure o evoluţie optimă a sarcinii, prin inter-
mediul căreia se apreciază prenatal de la prezumtiv la 
concret prezenţa unei malformaţii genetice, sau abe-
raţiei cromozomiale la făt, cât şi prezenţa infecţiei in-
trauterine. Importanţa asistenţei medicale de diagnos-
tic prenatal  acordat gravidei şi fãtului ei pe parcursul 
sarcinii, sunt esenţiale pentru a identifi ca precoce şi la 
timp apariţia anumitor particularităţi şi circumstanţe, 
care ar putea infl uenţa nefast evoluţia sarcinii, cât şi 
de a monitoriza şi corija anumite compartimente pa-
tologice în perioada evoluţiei sarcinii [1, 2]. 
Necesitatea unui diagnostic prenatal veridic, creş-
te odată cu apariţia tendinţei de a avea copil la vârstă 
dupa 35 de ani, ceea ce astăzi, a devenit un obicei co-
mun în societăţile dezvoltate. Posibilitatea de a oferi 
toate condiţiile necesare copilului planifi cat, după o 
vârsta de 35 ani, a devenit un scop primordial, care a 
lăsat actul procreării pe plan secund [3, 4].
Conform Ghidului Naţional de Perinatologie, gra-
vida după 35 de ani, face parte din grupul de risc şi 
necesită o monitorizare adiţională, care include teste 
specifi ce pentru detectarea malformaţiilor congenita-
le. Testarea prenatală, – amniocenteza, cordocenteza 
şi prelevarea de probe din vilozităţi corionice, sunt 
metodele de înaltă probabilitate în diagnostic invaziv, 
tehnica cărora este propusă în raport cu termenul sar-
cinii [4].
Prognozarea evoluţiei sarcinii şi naşterii unui co-
pil sănătos, cât şi implicarea timpurie a unor activi-
tăţi specializate la necesitate, întru ameliorarea stării 
intrauterine a fătului, a devenit scopul diagnosticu-
lui prenatal efectuat de noi pe parcursul anilor 2009-
2011.
Obiectivele studiului
Identifi carea solicitării diagnosticului prena-1. 
tal invaziv în dependenţă de vârsta gravidei pe peri-
oada anilor 2009-2011.
Analiza malformaţiilor congenitale depistate 2. 




Studiul clinic a fost efectuat în cadrul CNSRGM 
şi a inclus 1 298 gravide care au fost supuse diagnosti-
cului prenatal invaziv pe parcursul anilor 2009-2011. 
Amniocentezei au fost supuse 1 239 gravide, iar în 59 
cazuri a fost efectuată biopsia de corion.
Lotul 1 a constituit 651 însărcinate cu vârsta pâna 
la 35 de ani;
În lotul 2 au fost incluse 588 gravide cu vârsta 
peste 35 de ani.   
II. Screeningul invaziv citogenetic:
a) Amniocenteza. Intervenţia s-a efectuat în 
condiţii aseptice, sub ghidaj ecografi c, transabdome-
nal, s-a extras 20 ml lichid amniotic pentru examina-
rea citogenetică.
b) Biopsia de corion. În condiţii aseptice, sub 
ghidaj ecografi c, transcervical, prin aspiraţia „Portex” 
s-a absorbit bioptatul din ţesutul placentar.
Probele au fost transportate extempore în labora-
torul de investigaţii genetice. 
Rezultate
În departamentul genetic al CNSRGM pe parcur-
sul anilor 2009-2011 au fost consultate 10021 femei 
însărcinate, din care consulturi citogenetice au fost 
efectuate în 1802 cazuri (498 în anul 2009, 613 şi 
691 respectiv în anii  2010 şi 2011), iar 1298 gravi-
de au fost supuse testelor prenatale invazive ceea ce 
constituie 12,95%. Pe parcursul ultimilor trei ani, au 
fost efectuate 1 239 amniocenteze, din care câte 398 
gravide au fost investigate în anii 2009 şi 2010, iar în 
anul 2011 lichidul amniotic a fost prelevat şi exami-
nat de la 443 femei.
Aproximativ jumătate din toate învestigaţiile in-
vazive au fost efectuate la gravide cu vârsta peste 35 
de ani, care au fost incluse în lotul 2. Din 588 amnio-
centeze efectuate în această perioadă, 198 intervenţii 
s-au efectuat în anul 2009 ceea ce a constituit 49,7% 
din numărul total, iar în anii 2010 şi 2011 câte 169 
(42,4%) şi respectiv 221 (49,9%) cazuri.
În urma investigaţiilor invazive s-au depistat 34 
de patologii ale cariotipului fetal. Sarcinile au putut fi  
întrerupte după indicaţiile medicale cu acordul gravi-
dei. Din numărul total de cariotipuri patologice iden-
tifi cate, 27 au fost anomalii cromozomiale numerice, 
celelalte fi ind anomalii structurale. Maladia Down s-a 
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identifi cat prenatal în 5 cazuri în anul 2009, 6 cazuri 
în 2010 şi 5 cazuri respectiv în anul 2011. 
Cu toate acestea, în perioada dată s-au născut 202 
copii cu aberaţii cromozomiale, marea majoritate 
(157) fi ind diagnosticaţi cu sindromul Dawn, 42 cu 
sindromul Turner, 9 cu sindromul Edwards, câte 3 cu 
sindromul Patau şi cu Triploidii respectiv (tab.1).
În anul 2009 din cei 40 803 nou-născuţi pe ţară, 
2 829 copii au fost de la mame cu vârsta după 35 de 
ani, ce prezintă 6,9%, iar 24 din ei au fost diagnosti-
caţi neonatal cu trisomia 21. Totodata, în acelaşi an, 
în acelaş grup de studiu, prenatal au fost diagnosticaţi 
doar 3 copii cu această aberaţie cromozomială.  Pe 
de altă parte, din 37 974 nou-născuţi de la mame cu 
vârsta până la 35 de ani, 33 copii au fost identifi caţi 
neonatal cu trisomia 21 şi doar 2 gravide au fost dia-
gnosticate prenatal.
Pentru anul 2010 tabloul s-a determinat în felul 
următor: din totalul de 40 474 nou-născuţi, 2 840 
(7%) copii născuţi de la mame cu vârsta peste 35 de 
ani, din aceştea, 43 copii au fost identifi caţi neona-
tal cu trisomia 21, iar prenatal au fost diagnosticate 
numai 3 gravide. Din 37 634 naşteri de la mame cu 
vârsta până la 35 de ani, neonatal au fost identifi caţi 
20 nou-născuţi cu trisomia 21,  prenatal însă, au fost 
diagnosticate doar 3 gravide. 
În anul 2011 din totalul de 39 185 nou-născuţi, 
2830 (7,29%) copii născuţi de la mame cu vârsta peste 
35 de ani, din aceştea, 43 de copii au fost identifi caţi 
neonatal cu trisomia 21, iar prenatal au fost diagnos-
ticate 3 gravide. Din 30 346 naşteri de la mame cu 
vârsta până la 35 de ani, neonatal au fost identifi caţi 
20 nou-născuţi cu trisomia 21,  prenatal însă, au fost 
diagnosticate doar 2 gravide.
Datele noastre arată că pe parcursul anilor 2009-
2011 rata depistării prenatale a aberaţiilor cromozo-
miale, îndeosebi depistarea celor cu sindromul Down 
se menţine constant, cu toate că riscul creşte odată  cu 
vârsta gravidei (tab.2). 
Aşadar, în perioada 2009-2011 datorită diagnos-
ticului prenatal invaziv în 28 cazuri au fost depistate 
aberaţii cromozomiale la făt. Pe de altă parte, în pe-
rioada respectivă, au fost depistaţi 202 nou- născuţi 
cu malformaţii congenitale, marea majoritate fi ind cu 
sindromul Down, iar  circa 70% din ei s-au născut de 
la mame cu vârsta după 35 de ani.
Discuţii
Diagnosticul prenatal este una din cele mai im-
portante metode de determinare precoce a anomali-
ilor fetale. Acum câteva decenii, vârsta maternă era 
reprezentată ca fi ind factorul de bază în efectuarea 
unei investigaţii pentru evaluarea riscului fetal de 
anomalie cromozomială. Astăzi, datorită îmbunătă-
ţirii echipamentului sonografi c,  introducerea unor 
noi markeri utltrasonori şi biochimici şi prin urmare 
implementarea noilor protocoale de investigaţie pre-
natală acest lucru s-a schimbat [1, 2, 5]. Introducerea 
markerilor ultrasonografi ci, reprezentaţi de translu-
cenţa nuchală, osul nazal, regurgitarea tricuspidia-
nă, măsurarea ductului venos şi a unghiului fronto-
maxilo-facial în combinaţie cu markerii biochimici 
au reuşit să impună un nivel mult mai ridicat al stan-
dardelor diagnostice [3]. Cu toate acestea, în primul 
trimestru aneuploidiile şi anomaliile congenitale vi-
zualizate ecografi c prin măsurarea clarităţii liniei nu-
cale şi a markerilor biochimici din serul matern dau o 
marja de certitudine de 21-60%. Un diagnostic apro-
piat de 90% poate fi  obţinut prin mijloace invazive: 
prelevări de vilozităţi coriale pentru săptămânile 10-
14 şi amniocenteza după 15 săptămâni.
Pe parcursul a trei ani, s-au născut 120 462 de co-
pii, respectiv 8 499 din ei au fost născuţi de la mame 
cu vârsta după 35 de ani. Conform Ghidului Naţional 
Tabelul 1 
Aberaţiile cromozomiale numerice identifi cate prenatal şi postnatal în anii 2009-2011
Depistarea Patologia/ Sindromul
Down Turner Edwards Patau Triploidii 
2009 Prenatală 5 1 1 0 1
Postnatală 57 15 1 0 0
2010 Prenatală 6 1 2 2 1
Postnatală 54 13 1 0 0
2011 Prenatală 5 0 1 1 1
Postnatală 46 12 3 0 0
Tabelul 2
Incidenţa maladiei Down conform vârstei în Republica Moldova pe anii 2009 -2011
Vârsta maternă < 19 ani 20-24 ani 25-29 ani 30-34 ani 35-39 ani 40-44 ani
Incidenţa 1 : 5636 1 : 2588 1 : 1980 1 : 1730 1 : 233 1 : 40
Total nou-născuţi în 2009 - 2011 11 272 43 990 37 657 19 036 7 196 1238
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de Perinatologie, gravidele după 35 de ani, fac parte 
din grupul de risc, care necesită o monitorizare adi-
ţională, ce include teste specifi ce pentru detectarea 
malformaţiilor congenitale [4].   
Pe parcursul perioadei date, din 1239 gravide 
care au fost supuse procedurii de amniocenteză, doar 
588 (Lotul II din studiu), au fost gravide după 35 de 
ani, astfel doar 6,9% din gravide, cu risc crescut de 
naşterea copiilor cu malformaţii congenitale au fost 
investigate.
Ponderea incidenţei naşterii unui copil cu triso-
mia 21 în Republica Moldova în raport cu ţările eu-
ropene, la femei între 35-39 de ani, este de 63,83% – 
(1 din 233 nou-născuţi, la un copil din 365 copii re-
spectiv), odată cu avansarea în vârstă a gravidei, pon-
derea incidenţei maladiei Down în Republica Moldo-
va din totalul pe ţările europene, constituie 36,69% 
(1 din 40 nou-născuţi la vârsta mamei între 40-44 de 
ani şi, respectiv unul din 109 copii născuţi în ţările 
europene). Aprecierea modalităţii în care ereditatea 
contribuie la anomalia respectivă, cât şi riscul recu-
renţei la persoanele înrudite, este cu putinţă în urma 
unui diagnostic prenatal complex, ce face consilierea 
genetică absolut esenţială [5].    
Amniocenteza a devenit o analiza importantă în 
sarcină, dat fi ind faptul unui grad mare de acurateţe în 
identifi carea multor anomalii cromozomiale ale fătu-
lui, întru prevenirea naşterii unui copil cu dizabilităţi, 
care vor afecta calitatea vieţii sociale şi copilului în 
particular.
Concluzii:
În anii 2009-2011, în Republica Moldova, s-a1. 
atestat o creştere succesivă a solicitării diagnosticului 
prenatal invaziv, îndeosebi la gravide de după 35 de 
ani.
2. Malformaţiile congenitale depistate postnatal
în curs de trei ani, atestă necesitatea revizuirii mana-
gementului în diagnosticul prenatal la femei peste 35 
de ani.
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Rezumat
Indentifi carea precoce a posibilelor riscuri în ceea ce 
privesc malformaţiile congenitale ale fătului, astăzi, a de-
venit un obicei comun în societăţile dezvoltate, iar necesi-
tatea unui diagnostic prenatal veridic, creşte odată cu apa-
riţia tendinţei de a avea copil la vârsta după 35 de ani. Din 
1298 gravide incluse în studiu, care  pe parcursul anilor 
2009-2011 au fost supuse diagnosticului prenatal invaziv, 
în 28 cazuri au fost depistate aberaţii cromozomiale la făt. 
Totodată, în perioada respectivă, au fost depistaţi 202 nou-
născuţi cu malformaţii congenitale, iar circa 70% copii cu 
sindromul Down s-au născut de la mame cu vârsta după 
35 de ani. Respectarea cu stricteţe a prevederilor Ghidului 
Naţional de Perinatologie, unde este specifi cat că gravida 
după 35 de ani face parte din grupul de risc, ar reduce sub-
stanţial de numărul malformaţiilor congenitale depistate 
postnatal, cu toate că în curs de trei ani s-a atestat o creştere 
succesivă a solicitării diagnosticului prenatal invaziv.
Cuvinte-cheie: Malformaţii congenitale, diagnostic 
prenatal, aberaţii cromozomiale.
Summary
Early identifi cation of possible risks regarding conge-
nital malformations on fetus, today, has become a common 
custom in developed societies, and the necessity for pre-
natal diagnosis simultaneously increases with the advent 
tendency to have children after age of 35. From 1298 preg-
nant women included in the study, during the years 2009-
2011 were subjected to invasive prenatal diagnosis, in 28 
cases were detected chromosomal aberrations in the fetus. 
However, during that period, 202 newborns were identifi ed 
with birth defects, and 70% of children with Down syndro-
me are born at mothers with age after 35 years. Strict com-
pliance with the provisions of the National Prenatal Gui-
delines, which stated that pregnant after 35 years is group 
of the risk, would substantially reduce the number of con-
genital malformations detected postnatally, and although 
in three years of invasive prenatal diagnosis was attested 
successive increase request of this manipulation.
Keywords: Congenital malformations, prenatal dia-
gnosis, chromosomal aberrations.
Резюме
Раннее выявление возможных рисков, связанных 
с врождёнными пороками развития у плода, сегодня 
стало общепринятом фактом в развитых странах, а по-
требность пренатальной диагностики, одновременно, 
увеличивается с появлением тенденции иметь детей 
после 35 лет. Из 1298 беременных, включённых в ис-
следование, в течение 2009-2011 гг. подвергавшихся 
инвазивной пренатальной диагностики в 28 случаях 
были обнаружены хромосомные аберрации у плода. 
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Тем не менее, в течение этого периода, 202 новорожден-
ных были выявлены с врождёнными дефектами, и 70% 
детей с синдромом Дауна рождённые от матерей в воз-
расте после 35 лет. Строгое соблюдение соответствий 
положений «Национального Перинатального Руководи-
теля», в котором специфицируется, что беременная по-
сле 35 лет входит в группу риска, позволит существенно 
уменьшить количество врождённых пороков обнару-
женных после рождения, не смотря на то, что в течениe 
трёх лет был  выявлен последовательный рост потреб-
ности в инвазивной пренатальной диагностики.
Ключевые слова: Врождённыe пороки развития, 
пренатальнaя диагностикa, хромосомные аберрации.
